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SDELENI KOMISE EVROPSKEMU PARLAMENTU, RADE, EVROPSKEMU
HOSPODARSKEMU A SOCIALNIMU VYBORU A VYBORU REGIONU

o vzacnych onemocnénich: vyzvy pro Evropu

Uvobp

Vzacna onemocnéni jsou onemocnéni s mimotradné nizkou prevalenci. Onemocnéni
se v Evropské unii povazuji za vzéacna, postihuji-li nejvyse 5 z 10 000 osob. To
nicméné znamend, ze v Evropské unii odhadem 29 miliona lidi trpi nebo bude trpét

5000 az 8 000 raznymi vzacnymi onemocnénimi.

Specifické vlastnosti vzacnych onemocnéni — omezeny pocet pacientli a nedostatek
ptislusnych védomosti a odbornych poznatkli — je vyclenuji jako vyzna¢nou oblast,
kde 1ze diky postupu na evropské urovni dosdhnout velkého piinosu. Evropska
spoluprdce mlze pomoci zajistit sdileni omezenych védomosti a co nejucinnéjsi
spojeni zdrojd, aby bylo mozno efektivné bojovat proti vzicnym onemocnénim v EU

jako celku.

Komise v zajmu feSeni otdzky vzacnych onemocnéni jiz piijala ucinné kroky
v mnoha oblastech. Toto sdéleni o vyzvach pro Evropu plynoucich ze vzacnych
onemocnéni stavi na tom, ¢eho jiz bylo dosazeno a mélo by byt dokumentem
s integrovanym pfistupem, ktery jasné udava smér soucasnych i budoucich ¢innosti
Spolecenstvi v oblasti vzacnych onemocnéni s cilem déle zlepSovat piistup a rovné
zachazeni, pokud jde o prevenci, stanovovani diagnoézy a 1écbu pacienti trpicich

vzacnym onemocnénim v celé Evropské unii.

PROBLEMATIKA

Vzacna onemocnéni jsou ve vétsing pripadi genetickymi onemocnénimi, mize vSak
jit také o vzacné druhy rakovin, autoimunni onemocnéni, vrozené malformace,
toxické a infekéni onemocnéni. Vyzkum vzécnych onemocnéni se ukézal jako velmi
uzite¢ny pro lepsi pochopeni mechanismu béznych onemocnéni, jako je obezita nebo
diabetes, nebot’ tato onemocnéni pifedstavuji model poruchy fungovéani urcité
biologické drahy. Avsak vyzkum vzacnych onemocnéni je nejen omezeny, ale je také

roztrouSen v riznych laboratofich po celé¢ EU.

Nedostatek specifickych zdravotnich opatfeni pro vzacna onemocnéni a omezené
odborné znalosti se odrazeji v opozdéné diagnéze a v obtizném pfistupu k péci.
Disledkem toho jsou dalsi fyzicka, psychickd a mentalni postizeni, neodpovidajici
nebo dokonce $kodlivé 1écebné postupy a ztrata ditvéry v systém zdravotni péce, a to
navzdory skuteCnosti, ze néktera vzacnd onemocnéni jsou slucitelna s normalnim
zivotem za predpokladu, ze jsou vcas diagnostikovana a nalezit¢ 1éCena. Chybné
stanoveni diagndzy a jeji nestanoveni jsou hlavnimi prekazkami pro zlepSeni kvality

zivota tisict pacientil trpicich vzacnymi onemocnénimi.

Sluzby vnitrostatnich systémua zdravotni péce, které zajistuji stanoveni diagndzy,
lécbu arehabilitaci lidi se vzacnymi onemocnénimi, se vyrazné liSi z hlediska
dostupnosti 1 kvality. V zavislosti na ¢lenském staté a/nebo regionu, kde Zziji, maji
obcané EU nerovny piistup k odbornym sluzbdm a dostupnym moznostem péce.
N¢kolik mélo Clenskych statti uspé$né fesi nékteré z otdzek plynoucich ze vzacné

povahy téchto onemocnéni, zatimco jiné se dosud moznym feSenim nevénovaly.
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Komise 1 Evropska agentura pro 1é¢ivé piipravky (EMEA) jiz v ramci své ptisobnosti
politiku v oblasti 1é¢ivych ptipravkl pro vzacna onemocnéni uskutecnuji. Tyto 1écivé
piipravky se v anglickém jazyce nazyvaji ,,orphans* (sirotci), jelikoz farmaceuticky
primysl méd za béznych trznich podminek jen maly zdjem na vyvoji ptipravki
a jejich uvadéni na trh, jsou-li uréeny pouze pro nizky pocet pacientl trpicich velmi
vzacnymi onemocnénimi. Natfizeni o léCivych ptipravcich pro vzacnd onemocnéni
(natizeni Evropského parlamentu a Rady (ES) ¢. 141/2000 ze dne 16. prosince 1999
o lé&ivych piipraveich pro vzacna onemocnéni') bylo navrzeno s cilem stanovit
kritéria pro oznaceni 1écivého piipravku pro vzacna onemocnéni v EU a popisuje
pobidky (napf. vyhradni prdvo na trhu po dobu deseti let, pomoc pii piipravé
protokolu, centralizovany postup pro udélovani registrace) na podporu vyzkumu,
vyvoje a uvadéni na trh léCivych ptipravki, které vzacnd onemocnéni 1€¢i,
predchazeji jim nebo je diagnostikuji. Politika EU v oblasti 1éCivych ptipravki pro
vzacna onemocnéni je tispéchem. Clenské staty viak piistup ke viem registrovanym
1ékiim pro vzacna onemocnéni dosud zcela nezajist'uji.

CILE

Ulohou Spole¢enstvi v oblasti zdravi je podle &lanku 152 Smlouvy podnécovat
spolupraci mezi Clenskymi staty a piipadné jim pii jejich Cinnosti poskytovat
podporu. Specifické vlastnosti vzadcnych onemocnéni — omezeny pocet pacientil
a nedostatek pfislusnych védomosti a odbornych poznatki—je vyclenuji jako
vyzna¢nou oblast, kde lze diky postupu na evropské urovni dosahnout velkého
piinosu. Cilem tohoto sdéleni je popsat celkovou strategii SpoleCenstvi na podporu
Clenskych statd pifi zajiStovani GCinného a efektivniho uznavani vzacnych
onemocnéni, jejich prevence, 1écby, péce a vyzkumu v Evropé.

Tento krok zase pfisp&je k nadfazenému cili — ke zlepSeni zdravotnickych vysledkd,
a tim 1 k prodlouZeni stfedni délky zivota prozité ve zdravi, tedy ke klicovému
ukazateli Lisabonské strategie’. Pro tento ucel bude toto sd&leni operativni akce
orientovat podle tfi hlavnich oblasti ¢innosti.

Zlepsit uznavani a viditelnost vzacnych onemocnéni

Klicem ke zlepSovani obecnych strategii v oblasti vzacnych onemocnéni je zajistit
uznavani téchto onemocnéni, aby mohly ostatni souvisejici kroky vhodné nasledovat.
Pro zlepSeni stanoveni diagndzy a péce v oblasti vzacnych onemocnéni je tieba, aby
ptislusnou identifikaci dopliiovaly piesné informace, které by byly poskytovany
a Siteny ve formatech soupisi a registri pfizptisobenych potfebdm odborniki
i postizenych osob. To pfispéje k feSeni nékterych hlavnich pficin toho, pro¢ je
otazka vzacnych onemocnéni zanedbavana. Proto je cilem Komise zavést podrobny
systém kodovani a klasifikace na evropské trovni, ktery poskytne ramec pro lepsi
sdileni znalosti a porozuméni vzacnym onemocnénim jako védecké otazky
a zélezitosti vefejného zdravi v celé EU.

Podpora politik v oblasti vzicnych onemocnéni v ¢lenskych stiatech

Ucinné a efektivni akce v oblasti vzacnych onemocnéni zavisi na soudrzné celkové
strategii v oblasti vzacnych onemocnéni, kterd integrovanym a provéfenym

Naftizeni Evropského parlamentu a Rady (ES) ¢.141/2000 ze dne 16. prosince 1999 o lécivych
pripravcich pro vzacna onemocnéni.
Viz http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears _en.htm.
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zpisobem mobilizuje nedostate¢né a roztrousené zdroje a tvofi soucast spolecného
evropského Usili. Toto spole¢né evropské Gsili samotné zavisi také na spole¢ném
pristupu k praci v oblasti vzacnych onemocnéni po celé EU s cilem vytvofit spolecny
zéklad pro spolupraci a pomoci zlepsit ptistup pacientl k péci a informacim.

Komise proto navrhuje, aby Clenské staty pii feSeni otazky vzacnych onemocnéni
vychazely ze spolecného pfistupu zaloZzeného na osvédcenych postupech, a to
prostiednictvim pfijeti doporuceni Rady. Komise ve svém navrhu doporuceni Rady,
ktery je k tomuto sd€leni ptfipojen, doporucuje, aby Clenské staty zavedly strategie
vénované témto cilim:

— zavedeni meziodvétvovych ndrodnich akénich planti pro vzacnd onemocnéni,

— vytvofeni vhodnych mechanismi pro definovani, kodifikaci a inventarizaci
vzacnych onemocnéni a vypracovani zasad pro osvédcené postupy s cilem
poskytnout rdmec pro uznavani vzacnych onemocnéni a pro sdileni védomosti
a odbornych znalosti,

— podpora vyzkumu vzacnych onemocnéni, vcetn¢ pieshrani¢ni spoluprace
a spolupréce s cilem maximalizovat potencial védeckych zdroji v celé¢ EU,

— zajisténi piistupu k vysoce kvalitni zdravotni péci, zejména urcenim narodnich
aregionalnich odbornych center a podporou jejich ucCasti v evropskych
referencnich sitich,

— zajisténi mechanismi pro shromazd’ovani odbornych znalosti na vnitrostatni
urovni a pro jejich sdileni s evropskymi protéjsky,

— pfijimani opatfeni s cilem posilit postaveni a zapojeni pacienti a jejich organizaci,

— a zajisténi toho, aby tyto akce zahrnovaly vhodné ustanoveni pro zachovani jejich
udrzitelnosti do budoucna.

Rozvoj evropské spoluprace, koordinace a regulace v oblasti vzacnych
onemocnéni

Akce Spolecenstvi ¢lenskym statim pomtize dosahovat Gi¢innosti pfi shromazd’ovani
a organizaci omezenych zdroji v oblasti vzacnych onemocnéni a muze byt také
uzite€na pacientim a odbornikiim pfi spolupraci mezi ¢lenskymi staty s cilem sdilet
a koordinovat odborné znalosti a informace. Cilem SpoleCenstvi by méla byt lepsi
koordinace politik a iniciativ na trovni EU a posileni spoluprace mezi programy EU,
aby bylo mozno déale maximalizovat zdroje, jez jsou na urovni Spolecenstvi v oblasti
vzacnych onemocnéni k dispozici.

OPERATIVNI AKCE S CILEM ZLEPSIT UZNAVAN[I A VIDITELNOST VZACNYCH
ONEMOCNENI

Definice vzacnych onemocnéni

Podle stavajici definice vzacnych onemocnéni v EU, pfijaté vramci akéniho
programu SpoleCenstvi v oblasti vzacnych onemocnéni na 1éta 1999-2003, se jedna
o onemocnéni s prevalenci nejvyse pét postizenych osob z 10 000 v Evropské unii.
Stejnou definici uvadi nafizeni (ES) €. 141/2000 a na zakladé toho ji pouziva
Evropska komise pro oznaceni pfipravkll pro vzacnd onemocnéni. EU soucasnou
definici zachova. Podrobnéjsi definice, kterd by zohlednovala jak prevalenci, tak
incidenci, bude vyvinuta svyuzitim prostredki programu v oblasti zdravi
a s prihlédnutim k mezinarodnimu rozmeéru tohoto problému.
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4.4

5.1

Klasifikace a kodifikace vzacnych onemocnéni

Mezinarodni referenci pro klasifikaci onemocnéni a nemoci je Mezindrodni
klasifikace nemoci, ktera je koordinovana Svétovou zdravotnickou organizaci
(WHO?). Komise povede ¢innost s ohledem na vzacna onemocnéni v ramci procesu
revize stavajici Mezinarodni klasifikace nemoci s cilem zajistit lepsi kodifikaci
a klasifikaci vzacnych onemocnéni. Pro tento ucel Komise vytvoii pracovni skupinu
pro klasifikaci a kodifikaci vzacnych onemocnéni®. Tato pracovni skupina by mohla
byt Svétovou zdravotnickou organizaci jmenovéana jako poradni pracovni skupina
v ramci procesu revize Mezinarodni klasifikace nemoci.

Sifeni znalosti a informaci o vzacnych onemocnénich

Jednim z hlavnich prvkG pro zlepSeni diagnostiky a péce v oblasti vzacnych
onemocnéni je poskytovat a §ifit pfesné informace ve formatu, ktery je ptizptisoben
potfebam odbornikii a postizenych osob. Vytvotreni dynamického soupisu vzacnych
onemocnéni na urovni EU pfispéje k boji proti n€kterym hlavnim pfi¢indm
zanedbavani problematiky vzacnych onemocnéni, véetné¢ neznalosti toho, ktera
onemocnéni se fadi mezi vzacna. Komise zajisti, aby byly tyto informace nadéle
dostupné na evropské urovni, pri¢emz bude vychazet zejména z databaze Orphanet’,
a to za podpory programti Spolecenstvi.

Informacni sité pro onemocnéni

Mezi priority ¢innosti tykajici se existujicich (nebo budoucich) informacnich siti pro
specifickd onemocnéni patii:

— zarucit vyménu informaci prosttednictvim evropskych informacnich siti,
— podpotfit lepsi klasifikaci konkrétnich nemoci,

— vyvinout strategie a mechanismy pro vyménu informaci mezi zucastnénymi
stranami,

— vyvinout srovnatelné epidemiologické udaje na urovni EU,

— podpofit vyménu osvédéenych postupil a vyvijet opatieni pro skupiny pacientt.

OPERATIVNI CINNOSTI PRO ROZVOJ EVROPSKE SPOLUPRACE A ZLEPSENI PRISTUPU
K VYSOCE KVALITNI ZDRAVOTNI PECI V PRIPADE VZACNYCH ONEMOCNENI

ZlepSeni univerzalniho pristupu k vysoce kvalitni zdravotni péci v pripadé
vzacnych onemocnéni, zejména rozvojem narodnich/regionalnich odbornych
center a vytvorenim referenc¢nich siti EU

Clenské staty sdileji spoleény zavazek zajistit univerzalni p¥istup k vysoce kvalitni
zdravotni pé¢i na zakladé rovnosti a solidarity®. Jsou-li viak onemocnéni vzacna,
jsou odborné znalosti rovnéz omezené. Néktera odborna centra (v nékolika ¢lenskych
statech nazyvana rovnéz referencni centra nebo centra excelence) vyvinula odborné

[= SRV N NS V%)

Viz http://www.who.int/classifications/icd/en/.

Viz http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.

Viz http://www.orpha.net/.

Zavéry Rady o spoleénych hodnotach a zasadach ve zdravotnich systémech Evropské unie, U¥t. vést.
2006/C 146/01.

CS


http://www.who.int/classifications/icd/en/

CS

5.2

5.3

znalosti, které jsou iroce vyuzivany daldimi odborniky’ z dané zem& nebo dokonce
na mezinarodni Urovni, coz miZe pomoci zajistit pfistup k odpovidajici zdravotni
péci pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi. Zprava pracovniho tymu pro vzacna
onemocnéni z roku 2006 pro skupinu na vysoké trovni nazvana Contribution to
policy shaping: For a European collaboration on health services and medical carein
the field of RD® (P¥inos k vytvafeni politiky: za evropskou spolupraci v ramci
zdravotnickych sluzeb a 1ékarské péce v oblasti vzacnych onemocnéni) obsahuje
doporuceni, aby Cclenské staty pfispivaly kurovani svych odbornych center
a finanéné je podporovaly.

Skupina na vysoké urovni pro zdravotnické sluzby a lékaiskou péci pracuje na
koncepci evropskych referen¢nich siti od roku 2004°. Na zaklad& ¢innosti skupiny na
vysoké urovni stanovi ¢lanek 15 ndvrhu smérnice Evropského parlamentu a Rady
o uplatiiovani prav pacientti v preshrani¢ni zdravotni péci (KOM(2008) 414), ze
Clenské staty usnadiiuji rozvoj evropskych referencnich siti. Evropské referencni sité
pro vzacna onemocnéni budou mit strategickou ulohu pfi zlepSovani kvality 1écby

y : . e » o s al0
pro vSechny pacienty v celé¢ Evropské unii podle pozadavkil organizaci pacientt .

Pristup ke specializovanym socialnim sluzbam

Odborna centra mohou mit zésadni ulohu pro rozvoj a usnadnéni specializovanych
socialnich sluzeb, které zlepsi kvalitu zivota lidi se vzaicnym onemocnénim. Podpory
se dostalo linkdm pomoci, odlehovacim pecovatelskym sluzbam a terapeutickym
rekreaénim programiim'', jejichz udrzitelnost je nebytna, aby mohly plnit své cile,
mezi néz patii: zlepSovani informovanosti, vymeéna osvédCenych postupii
a standardi, sdileni zdrojii s vyuzitim programu v oblasti zdravi a ak¢nich plant
v oblasti zdravotniho postizeni.

Pristup k 1é¢ivym pripravkim pro vzaicna onemocnéni

V pftistupu k 1éCivym ptipravkiim pro vzacna onemocnéni existuji specifické potize,
k nimz dochézi v dasledku procesu rozhodovani o cenach a uhrad€ v souvislosti se
vzacnosti téchto onemocnéni. Moznost pokroku nabizi zesileni spoluprace na
evropské urovni v oblasti védeckého posouzeni (pfidané) terapeutické hodnoty
1é¢ivych ptipravki pro vzacna onemocnéni.

Komise vytvoii pracovni skupinu pro vyménu znalosti mezi ¢lenskymi staty
a evropskymi organy, pokud jde o védecké posouzeni klinické ptidané hodnoty
lécivych pripravkli pro vzidcna onemocnéni. Tato spoluprdce by mohla vést
k nezdvaznym spoleCnym zpravdm o posouzeni klinické pifidané hodnoty

Viz zprava pracovniho tymu pro vzacna onemocnéni ,,Overview of current Centres of Reference on rare
diseases in the EU (2005)“ (Pfehled soucasnych referencnich center pro vzacna onemocnéni v EU
(2005)) na adrese http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm.
http://ec.europa.ecu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm.

Viz zprava skupiny na vysoké urovni pro zdravotni sluzby a 1ékatfskou péci o evropskych referencnich
sitich na adrese http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Viz zprava z Evropského seminafe o odbornych centrech a referencnich sitich pro vzacna onemocnéni,
Praha, ¢ervenec 2007, http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop report 3.pdf.

Podobné tém, které byly urceny diky projektu RAPSODY financovanému EU.
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm
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obsahujicim lep$i informace, které by usnadnovaly stanovovani cen a rozhodovani
212

o uhrad¢ na ndrodni urovni, aniz by byly omezeny ptisluSné ukoly danych organa “.
Dale je tieba posoudit zapojeni agentury EMEA a stavajicich mezinarodnich siti pro
hodnoceni zdravotnickych technologii, jako je Health Technology Assessment
International (HTAi)", Evropskd sit' pro hodnoceni zdravotnickych technologii
(EUnetHTA)' nebo Vybor pro hodnoceni 1é&ivych ptipravki (MEDEV)".

Programy pro pouziti 1ékii ze soucitu

Je zapotiebi lepSiho systému pro poskytovani l1éCivych ptipravkll pro pacienty se
vzacnym onemocnénim pied schvalenim a/nebo uhradou (tzv. pouziti ze soucitu)
v piipad¢ novych léka.

Podle stavajicich pravnich predpisti ve farmaceutické oblasti agentura EMEA miize,
aby zajistila jednotny pfistup v celém Spolecenstvi, vydavat stanoviska tykajici se
pouzivani ptipravku ze soucitu.

Komise vyzve agenturu EMEA, aby pfezkoumala své stavajici pokyny z hlediska
poskytovani pristupu pacientt k 1é¢bé.

Zdravotnické prostiedky

Nafizeni o lécivych pfipravcich pro vzacna onemocnéni se nevztahuje na oblast
zdravotnickych prostiedkli. Omezena velikost trhu a omezena potencialni navratnost
investic odrazuji. Komise posoudi, zda jsou zapotfebi opatieni k pfekonani této
situace, ptipadné v ramci nadchézejici revize smérnic o zdravotnickych prostredcich.

Pobidky pro vyvoj lé¢ivych prostiedkii pro vzacna onemocnéni

Farmaceutické spolecnosti do objevovani avyvoje moznosti 1é€by vzacnych
onemocnéni a do jejich uvadéni na trh dlouhodobé¢ investuji mnoho prostiedki. Je
tteba, aby byly jejich investice navratné. Idealni by vSak bylo, kdyby mohly rovnéz
takto navracené investice znovu investovat do objevovani dal§ich moznosti 1éCby.
Vzhledem k tomu, ze je v EU schvaleno vice nez 45 moznosti 1écby — a n€které pro
stejnd onemocnéni — existuje stdle mnoho onemocnéni bez moznosti 1écby. Je tieba
podpofit zkoumdni dalSich pobidek na wvnitrostdtni i evropské tUrovni s cilem
zintenzivnit vyzkum vzacnych onemocnéni a vyvoj lé¢ivych ptipravkll pro vzacna
onemocnéni a zvysit povédomi Clenskych stath o téchto piipravcich v souladu
s ¢lankem 9 natizeni (ES) ¢. 141/2000.

Elektronické zdravotnictvi (e-Health)

Elektronické zdravotnictvi mulze v této oblasti pfispét fadou riznych zpisobil,
a zvlasteé prostiednictvim:

— elektronickych online sluzeb vyvinutych vrdmci databdze Orphanet a dalSich
projekti financovanych EU, které jsou jasnou ukazkou toho, jak mohou
informacéni a telekomunikacni technologie pfispét k navazovani kontakti mezi
pacienty a krozvoji komunit pacient, sdileni databazi mezi vyzkumnymi

To bylo stanoveno v dokumentu nazvaném ,,Improving access to orphan medicines for all affected EU
citizens” (ZlepSovani pfistupu k 1éCivym piipravkim pro vzacna onemocnéni pro vSechny postizené
obcany EU), schvaleném farmaceutickym forem na vysoké trovni.

http://www.htai.org/

http://www.eunethta.net/

http://www.esip.org/publications/pb51.pdf
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5.8

5.9

skupinami, shromazd’ovani udaji pro klinicky vyzkum, registraci pacientl
ochotnych se zlcastnit klinického vyzkumu a predkladani ptipadt odbornikim,
a tim ke zvyseni kvality stanovovani diagnozy a 1écby,

— telemediciny, tedy poskytovanim zdravotnické péce na dalku prostfednictvim
informacnich a komunikacnich technologii, ktera je dal$im uzitecnym nastrojem.
Miuze napiiklad piinést do b&znych nemocnic a Iékafskych ordinaci vysoce
specializované odborné znalosti o vzacnych onemocnénich, naptiklad posudek
odborného central(’,

— vyzkum financovany vramci sedmého ramcového programu'’ v oblasti
pocitaového modelovani fyziologickych a patologickych procesli je slibnym
pfistupem na pomoc lep§imu porozuméni pii¢indm vzacnych onemocnéni, pro
ptedvidani vysledki a ptipadné pro nalezeni novych lécebnych feseni.

Screeningové postupy

Novorozenecky screening fenylketonurie a vrozené hypotyredzy je v Evropé béZznou
praxi a prokazal vysokou ucinnost pii prevenci postizeni u déti. S postupujicim
vyvojem technologie 1ze mnoho testli, vCetné testll provadénych pomoci roboti,
uskute¢iiovat s nizkymi naklady pro Sirokou Skalu vzacnych onemocnéni, zejména
uporuch metabolismu a genetickych onemocnéni vSeobecné. Doporucuje se
podnécovat spolupraci v této oblasti, aby byly ziskany podklady, na jejichz zakladé
by méla byt pfijimana rozhodnuti na urovni ¢lenskych stati. Komise na trovni EU
provede hodnoceni souCasnych strategii populaéniho screeningu (vCetné
novorozeneckého screenigu) v ptipadé vzacnych onemocnéni i potencialnich novych
onemocnéni, aby Clenskym statim poskytla podklady (v€etné etickych aspekti), na
nichz by mély sva politicka rozhodnuti zalozit. Komise tuto podporu zvazi jakozto
prioritu.

Rizeni kvality diagnostickych laboratofi

Mnohé vzacnd onemocnéni 1ze nyni diagnostikovat s pouzitim biologického testu,
kterym je Casto geneticky test. Tyto testy jsou dilezitymi prvky nalezitého fizeni
lécby pacienta, nebot umoziuji vcasnou diagnézu, v nckterych piipadech
mezigeneracni testovani jedincii v riziku genetického onemocnéni nebo prenatalni
vySetfeni. Vzhledem k vysokému poctu testli a potiebé navrhnout a validovat
specificky soubor diagnostickych analyz pro kazdy z téchto testi nemuze byt zadna
zem¢ pii zajiStovani testovani a pfi UCinném externim posuzovani kvality
poskytovanych testli sobéstacnd. Je potfeba umoznit a usnadnit vyménu odbornych
znalosti prostfednictvim jasné stanovenych, transparentnich standardd a postupil
dohodnutych na urovni EU.

Toho by bylo mozné dosdhnout vytvorenim evropskych referen¢nich siti odbornych
diagnostickych laboratofi (napf. EuroGenTest'®). Tyto laboratofe budou
podnécovany, aby se ucastnily zkousek odborné zptsobilosti se zvlastnim diirazem

16
17
18

Predloha sdéleni o ptfinosu telemediciny pro pacienty, systémy zdravotni péée a spolecnost.
http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/research/fp7vph/index en.htm
Viz http://www.eurogentest.org/.
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5.10

5.11

5.12

na vysledky pfi podavani zprav a pfi poskytovani genetického poradenstvi pred
testem a po ném .

Primarni prevence

Primarni prevence je moznd jen u nékolika malo vzacnych onemocnéni. Presto vSak
budou u vzacnych onemocnéni pfijimana preventivni opatieni, bude-li to mozné
(naptiklad prevence defektu neurdlni trubice zvySenym piijmem kyseliny listové).
Opatieni v této oblasti by méla byt tématem pro diskusi na trovni EU, kterou povede
Komise a kterd bude zaméfena na urceni vzacnych onemocnéni, u nichZ mohou byt
opatieni primarni prevence uspésna.

Registry a databaze

Registry a databaze jsou kliCovymi nastroji rozSifovani znalosti o vzacnych
onemocnéni a vyvoje klinického vyzkumu v oblasti vzacnych onemocnéni.
Predstavuji jediny zplisob shromazd’ovani udaji pro ziskani dostatecné velikosti
vzorku pro epidemiologicky a/mebo klinicky vyzkum. Bude zvédzena spoluprace pii
sbéru udaji a jejich udrzby za predpokladu, ze tyto zdroje budou oteviené
a pristupné. Klicovou otdzkou bude rovnéz zajistit dlouhodobou udrzitelnost téchto
systémd, spiSe nez je financovat na zakladé financovani projektt, které je svou
povahou nejisté. Tato mySlenka byla rozvedena také v dokumentu nazvaném
,Improving access to orphan medicines for all affected EU citizens* (ZlepSovani
piistupu k lé¢ivym piipravkim pro vzadcnd onemocnéni pro vSechny postizené
obcany EU), schvaleném farmaceutickym forem na vysoké tirovni.

Vyzkum a vyvoj

Pro vétSinu zavaznych vzécnych onemocnéni, ktera by byla potencialné 1é€itelna,
v soucasné dob¢ jednoduse neexistuje zadna zvlastni 1éCba. Vyvoj ptisluSnych terapii
nardzi na tfi prekdzky: nedostateCnou znalost souvisejicich patofyziologickych
mechanismi, nedostatek podpory pocateCnich fazi klinického vyvoje a nedostatek
zdajmu z hlediska poméru pfilezitosti/vydajii ze strany farmaceutického primyslu.
Vysoké néklady na vyvoj 1€kt spolu s odhadovanou nizkou navratnosti investic
(z divodu velmi malého poctu pacientll) skute¢né obvykle odrazuji farmaceuticky
prumysl od vyvoje 1ékli pro vzacna onemocnéni navzdory jejich obrovské potrebé.

Mezi témito spolenostmi a organy, které 1écivé ptipravky financuji, je tfeba vytvorit
proces v&asného dialogu o vyvijenych 1é¢ivych piipraveich®. To da spolecnosti,
ktera poskytuje finance, vétsi jistotu ohledné budouci potencidlni névratnosti jejich
investic a organim vice znalosti a divéry v hodnotu 1éCivych ptipravkl, o jejichz
posouzeni a financovani budou zadany.

Po vice nez dvé desetileti byly projekty vyzkumu vzécnych onemocnéni
podporovany prostfednictvim ramcovych programti Evropského spolecenstvi
vyzkum, technologicky rozvoj a demonstrace. V ramci soucasného sedmého
ramcového programu’' je téma ,,Zdravi“ zvlastniho programu ,,Spoluprace® uréeno

20
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Pomahat lidem, ktefi ¢eli diagnéze genetického onemocnéni, aby pochopili jak faktické informace
o daném onemocnéni, tak dopad, ktery to bude mit na jejich zivot, a aby byli sami schopni rozhodovat
o vlastni budoucnosti.

To bylo stanoveno v dokumentu nazvaném ,,Improving access to orphan medicines for all affected EU
citizens” (ZlepSovani pfistupu k 1écivym piipravkim pro vzacna onemocnéni pro vSechny postizené
obcany EU), schvaleném farmaceutickym férem na vysoké urovni.

Viz http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html.
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na podporu nadnarodniho kooperativniho vyzkumu v riznych podobéach. Hlavni
diraz vramci tématu ,Zdravi“ v oblasti vzicnych onemocnéni je kladen na
celoevropské studie ptirozeného pribéhu onemocnéni, patofyziologie a na vyvoj
preventivnich, diagnostickych a terapeutickych zakroki.

Poradni vybor EU pro vzacna onemocnéni (EUACRD, viz bod 7) a Vybor pro 1é¢ivé
pifipravky pro vzacnd onemocnéni (COMP) v ramci Evropské agentury pro lécivé
ptipravky (EMEA) Komisi piedlozi rocni spoleéné doporuceni tykajici se
specifickych bodii pro vyzvy k predkladani navrhii pii provadéni ramcovych
programul.

Je tfeba podporovat koordinacni projekty, jejichz cilem je optimalni vyuZiti
omezenych prostfedkll, které jsou na vyzkum vzacnych onemocnéni vénovany.
Napiiklad projekt ERANet (E-Rare)* podporovany na zékladé Sestého ramcového
programu v soucasné dobé koordinuje politiky financovani vyzkumu vzacnych
onemocnéni v sedmi zemich, atim napomahd zamezit roztfiSt€nosti vyzkumného
usili. Témto pfistupiim je tfeba vénovat nalezitou pozornost.

MEZINARODNI SPOLUPRACE

Cilem politiky Komise v oblasti vzacnych onemocnéni by méla byt podpora
spoluprace vSech zainteresovanych zemi mezinarodni Urovni, a to v uzké spolupraci
se Svétovou zdravotnickou organizaci. Mezinarodni spoluprace jiz tvoii nedilnou
soucast ramcovych programii pro vyzkum.

RiZENi A SLEDOVANi

Komisi by mél byt ndpomocen Poradni vybor EU pro vzicna onemocnéni
(EUACRD), ktery by mél poskytovat poradenstvi v souvislosti s provadénim tohoto
sdéleni. Tomuto vyboru bude piedsedat Evropska komise, jiz bude ndpomocen
védecky sekretariat, a to za podpory prostiednictvim programu v oblasti zdravi.
Tento vybor nahradi soucasny pracovni tym EU pro vzacna onemocnéni.

Podpory se dostane také organizaci Evropského dne vzicnych onemocnéni
(29. tinora, vzacny den) a evropskych konferenci, jejichz cilem je zlepSovat
informovanost odbornikd i Siroké vefejnosti.

Komise vypracuje zpravu o provadeéni tohoto sd€leni, adresovanou Evropskému
parlamentu, Rad€, Evropskému hospodaiskému a socidlnimu vyboru a Vyboru
regiontl na zaklad¢ informaci poskytnutych ¢lenskymi staty, a to do péti let od piijeti
tohoto sdéleni. Tato zprava by méla byt pfedloZzena ve stejnou dobu jako zprava
o provadeéni, kterou je tfeba vypracovat na zdkladé¢ doporuceni Rady o vzacnych
onemocnénich.

ZAVER

Ackoli jednotliva vzacna onemocnéni postihuji pomérné maly pocet pacienti a rodin,
jako celek ptedstavuji pro EU zavaznou zdravotni zatéz. Navic potieba spojit
odborné znalosti a ucinné vyuzivat omezenych dostupnych zdrojii znamena, ze

vzacna onemocnéni jsou oblasti, kde mlze mit spoluprace na evropské urovni pro
¢innost cClenskych stati zvlastni pfinos. Komise jiz v minulosti uskutecnila

22

Viz http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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individudlni iniciativy, jako byl program pro vzacna onemocnéni, natizeni o 1é¢ivych
ptipravcich pro vzacna onemocnéni, a vénovala pozornost vzicnym onemocnénim
v kontextu rdmcovych programt pro vyzkum, technologicky rozvoj a demonstrace.
V zdjmu maximalizace celkového potencidlu spoluprace je vSak potieba vice akci,
aby bylo zajisténo, Ze tyto individualni oblasti ¢innosti budou zachovany a spojeny
v soudrznou celkovou strategii pro vzacnd onemocnéni, a to jak na Urovni
Spolecenstvi, tak v ramci ¢lenskych stati.

Timto sdélenim a pfipojenym ndvrhem doporuceni Rady se Komise snazi zavést
celkovou strategii pro vzacnd onemocnéni. To dava moznost maximalizovat rozsah
spoluprace a vzdjemné podpory v této problematické oblasti po celé Evropé jako
celku. Dostane se tak podpory ¢lenskym statim pii uskutectiovani jejich vlastnich
narodnich a regiondlnich strategii pro vzacnd onemocnéni. Pacienti a rodiny
postizené vzacnymi onemocnénimi se diky tomu dockaji konkrétniho piinosu
evropské integrace ve svém kazdodennim zivoté.
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